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Trisomie 21 
et malformation cardiaque
La trisomie 21 ou syndrome de Down est l’ano-
malie chromosomique la plus fréquente à la
naissance. Elle est très souvent associée à une
malformation cardiaque qui consiste dans plus
de 50% des cas en un canal atrio-ventriculaire
complet (CAV) [1].
Présentation de cas
Né aux USA en 1979 avec une trisomie 21 et
un canal atrio-ventriculaire complet (CAV),
notre patient bénéficie à l’âge d’un an d’une
correction complète. L’évolution par la suite
est simple, et permet un développement phy-
sique et psycho-social adéquat. Actuellement
âgé de 27 ans, il travaille en intégration pro-
fessionnelle à temps partiel, pratique le sport
de façon modérée, et a une vie sociale bien rem-
plie. Il est asymptomatique dans ses activités
quotidiennes. Il bénéficie d’un suivi de routine
à la consultation des cardiopathies congéni-
tales de l’adulte au CHUV.
L’examen clinique met bien entendu en
évidence un phénotype de trisomie 21, et l’aus-
cultation est intéressantes par la présence de
deux souffles holosystoliques distincts, aux
foyers tricuspidien et mitral, sans aucun si-
gnes de décompensation cardiaque droite ou
gauche.
Les images échographiques sont typiques
d’un CAV corrigé, et illustrent une des compli-
cations à long terme. Sur la vue 4 cavités 
(fig. 1), on met en évidence l’anneau atrio-ven-
triculaire commun, élément typique du CAV,
que l’on reconnaît par un alignement des val-
ves atrio-ventriculaires au même niveau, et le
patch de fermeture de la communication inter-
ventriculaire. Le pronostic à long terme et le
risque de ré-opération de ces patients étant 
intimement lié à la compétence de la valve
atrio-ventriculaire gauche [2, 3], lors de la 
reconstruction chirurgicale, la priorité est 
accordée à la valve mitrale sur la valve tricus-
pide. En conséquence, la présence d’une insuf-
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Figure 1
Vue apicale en 4 cavités. Les cavités droites sont dilatées. 
Le plan unique des valves atrio-ventriculaires est bien 
visible de même que le patch de fermeture de CIV. 
OG = oreillette gauche; OD = oreillette droite; 
VG = ventricule gauche; VD = ventricule droit.
Figure 2
Vue parasternale long-axe du ventricule droit. 
Le prolapsus complet du néo-feuillet parietal de la valve 
tricuspide est bien visible avec un orifice régurgitant béant. 
VD = ventricule droit; OD = oreillette droite.
fisance tricuspide, même importante, n’est pas
rare, et ne semble pas avoir d’influence sur le
pronostic. Sur une vue parasternale long-axe
du VD (fig. 2), on remarque un très net prolap-
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sus du néo-feuillet pariétal tricuspidien, asso-
cié (fig. 3, parasternal court axe) à une insuf-
fisance tricuspidienne sévère. Cette insuffi-
sance chronique est bien tolérée, sans manifes-
tation clinique de surcharge droite, ni dilata-
tion massive des cavités. En conséquence, chez
un patient asymptomatique, elle ne représente
pas en elle-même une indication chirurgicale.
Une attitude expectative est préconisée, avec
un suivi clinique et échographique annuel [4].
Commentaires
La prise en charge d’une malformation cardia-
que complexe associée à une trisomie 21 est
actuellement similaire à celle effectuée en l’ab-
sence de trisomie, et le survie post-opératoire
des patients trisomiques est superposable à
celle des patients sans trisomie [1, 2]. Cepen-
dant, jusque dans les années 80, une prise en
charge chirurgicale n’était pas systématique-
ment proposée à ces patients. On les retrouve
maintenant en consultation avec une évolu-
tion terminale de leur cardiopathie de type Ei-
senmenger. Notre patient, né aux Etats-Unis,
a bénéficié dès l’enfance d’une chirurgie correc-
trice. Il illustre l’excellente évolution fonction-
nelle possible d’un canal atrio-ventriculaire
complet opéré il y a plus de 25 ans. Par ailleurs,
il montre les capacités d’adaptation des 
cavités droites à une surcharge chronique de
volume à long terme, sans survenue de symp-
tômes invalidants.
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Figure 3
Vue parasternale court-axe. Le jet couleur de l’insuffisance
tricuspide est bien visible. Il existe une zone de convergence
et une large «vena contracta» à la base du jet. 
Ao = aorte.
